




Epidemiology and Clinical Findings of Oeletion of 0 Group Chromosome 
(No.13，14，15) 
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症例数(♂nl 10 (5/5) 20 (8/12) 8 (3/5) 
顔面 大頭 3 小頭 2 小頭 3 
厚い島 2 広い鼻背 4 
エピカントス 3 蹴側、文li限強下垂 5 小園草あるい回目量下量 4 
股間総開 3 眼間離開 4 
高ロ釜 3 
網膜欠損 2 虹彩欠損 3 虹彩欠損
体幹 矩頚 3 
乳頭離開 2 
勝ヘルニア l 尿道下裂
胤径へJレニ7 1 I J!I門前斗付着 1 
鈎紅 2 
停留豊丸 2 
四 股 屈指 1 母指欠損 2 母指欠損 2 
軍事幽指 l 母指近位付着 2 広い第 l~ 1 
母指付着異常 l iJlt旨の重なり 2 中節骨低形成 2 
中節骨低形成 l 足と指の癒合 2 
踏の膨革Mい欧圏 3 
水かき箔 2 鎌状網膜 l 
内 蔵 直腸皮膚痩 l 脳深欠損
ヒJV/~^プルYク病 2 
全孔脳症 l 
感覚器 難聴 2 難聴
視裕経形成不全 2 






翼状頚が両群に見られた。ま た I群に停留場丸 2例、 ア モー ンド様の目や魚様の口など、顔面部の奇形、小さ
E群に停留豊丸2OtJ、尿道下裂 1例を認めた。四肢の特 な手や足、低身長などがあげられる。 1982年Ledbetter
徴としては、 I群のTurloauの例にHoltOram症候群 らは、 PWSの約半数が15番染色体の長腕qllq12の欠失
を認めた。 HoltOram症候群は骨格奇形と心奇形を合 を伴うことを明らかにした。筋肉の低緊援は I群の3伊i
併するもので，Turloauの症例は心房中隔欠損と右前腕 にみられ、停留望書丸は I群に 4例、 E群に2例見られた。
骨の低形成、左尺骨奇形を有しており、欠失部位はq23 小さな手足はB群に 1例、 W群に l例見られた。顔の特
q24.2であった。 TurloauはHoltOram症候群と14番 徴は明確でなく、強いていえば、 I群では興が目だち、
染色体q24の欠失との関連を示唆している。精神発達は E、E、W群では小さな顎、耳の変形が特徴として挙げ
遅滞しており I群では中度から重度の遅滞であり、 E群 られる。虹彩の色紫脱出がE群に 1OtJm群に2例見られ
では軽度から中度の遅滞である。情緒面の記載例は少な たのは、 15番染色体欠失の特徴かもしれない。精神発達
いが両群1例ずつの記載例では、親しげで人なつっこい 遅滞は全ての群でみられたが、情緒面の異常の記載はな
性格を呈している。死亡例は欠失部位がq23q32、q22q2 かった。 I群の 1OtJは、難聴を伴なっていた。鐙錘は I
3、q32.l1qterであり、欠失部位と生命予後との関係は 群に 1例、 W群に 1例合併していた。内臓の奇形の合併
推定できなかった。 はPWSでは少ないが、全群を通して腎の低形成及び多
3. 15番染色体 発性婆胞腎が3例、肺の低形成が4例に見られた。群別に
15番染色体欠失は4つの群に分類したが、その臨床像 見ると肺の低形成はE群に l例W群に 3例見られ、一方
に明確な差異は認められ江かった。 PWSは筋肉の低緊 腎臓の低形成は I群に l例、 E群lこl例、 W群に l例と
張、肥満、精神運動発達遅滞を主な特徴とする先天性の 広範囲に分布していた。心血管奇形は Ufにのみ見られ
疾患単位であり、その他の症状として外陰部の低形成、 た。
表2 14番染色体長期欠失の臨床像 表3 15番染色体欠失の臨床像
I群 E群 u平 E群 E群 lVl平
症撒(♂/平) 5(4/1) 3(2/1) 症撒(♂/早) 6 3(2/1) 3(1/2) 4 (2/2) 
顔面 無眼球症 1 小顎 3 前額突出 2 小顎 2 顔面 目立つ鼻，3 級機灘姐 2 虹彩欠損 l 小頭症 3 
限裂狭小 3 斜視 2 高口蓋 3 斜視 i 耳介低位 3 虹彩色澗拙 1虹税調幽 2 高口蓋 3 
緑内障 虹彩欠領 l 高口蓋 2 眼裂狭小 l 耳の変形 2 
球状の廊 2 幅広い輿背 3 耳介低位 2 高口蓋 2 小額症 2 
口蓋裂 2 耳の変形 2 小顎症 2 
ロ唇裂 l 小鎖症 2 耳の変形 2
体幹 たるんだ頚部 短頚 1 小さな鼻 2
翼状頭 l 広い廊背 2
停留皐丸 2 停留場丸 l 体幹 低緊張 3停留場丸 2
胤径ヘルニア 1 尿道下裂 1 停留場丸 4 大路唇低形成 l
小陰茎 1 四肢 小さな手足 l母治近位付着 l小さな手足 l
四肢 Holt Oram症候群 l 屈指 軍事幽指 2 内反足
多指 1 I finger like thumb l 備球目u
湾曲指 l 第 2. 4iJ1:の重なり l 軍軍幽f旨 2 
尺側偏位 内 臓 脳梁低形成 1 肺の低形成 l紡の低形成 3
内 臓 心房中隔欠f員 2 心房中隔欠損 腎の低形成 l 拠曜いニ7 2 
腎の奇形 (馬蹄腎) l ポタロ管関存 腎の奇形 l 腎の低形成 l腎の低形成 l
腎の低形成 2 大血管異常 2 心室中偏畑 2 多量性的断 I 多量性別踊 l 
大血管異常 l 鎖紅 1 肺動脈狭窄 I
下垂体欠倒 l 食道閉鎖 l 心室低形成 l
副腎低形成 l 食道気管支痩 発進 精神発達齢 精神発達醗 稽輔蹴 精神強襲滞
小脳低形成 (難聴1) 
発進 精神発途遅滞(中度~賃度〉 精神発達遅滞(軽度~中度〉 盤司陸 l 盤筆 l 
DQ 20-66 DQ 35-85 死 亡 2人 3人 l人
人なつっこい 人なつっこい 7日目呼吸不全 8ヶ月呼吸不全 3時間
•• 11 m・ l 9才時痘・軍横 鈎才呼吸不全 榔融ヘルニ7死 亡 2人在目白2通人口中絶胎児 l人 10日目肺敗血痕 15時間呼額不全
2才時呼吸器感染
(6) 
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Summary 
Seventy-two cases were collected from references which were published in lndex Medicus from 197 
5 to 1990 because high resolution banding technique have revealed the bands of deletion since 1975. 
The purpose is to be discussed about epidemiology and clinical findings on partial deletion of No 
13， No14 and No15 chromosome. 
1) Sex ratio of No13 chromosome is 0.5， while each those No14 and No15 is about 2.0. 
2) The bands which are easy to break are not obvious but 13q22， 13q21， 13q12 are tend to be broken 
frequently. 
3) The clinical findings in each group are summarized in Table 1-3. 
4) Most of cases are de novo mutation. Two cases came from mother's deletion and one case is 
caused by father's testicular mosaicism. 
(9) 
